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RESUMEN 
 
     Adolescente de 15 años de edad con embarazo de 18 semanas.  El eco pélvico revela tumefacción econegativa 
bilobulada con base en la calota de 96.4 x 58.7 mm. mayor que la cabeza fetal,  oligoamnios.  El cariotipo del 
líquido amniótico revela un complemento cromosómico de 45,X. Se diagnostica Síndrome de Turner. A las 19 
semanas de gestación la paciente expulsa feto macerado de 25 cm. de longitud, de 630 gr de peso.  A nivel del 
cuello y hemicara derecha presenta Higroma quístico de 10x5x5 cm.,  recubierto de piel, al corte de aspecto 
quístico, multilocular. Abdomen globoso, edema en miembros superiores e inferiores,  cardiopulmonar normal, 
riñones hipoplasicos, el derecho con doble uréter permeable, terminan en una estructura común de 10x5 cm. 
conformada por vejiga y cuello uterino.  Anexo izquierdo con bandaleta ovárica, anexo derecho normal. El 
sigmoide termina en fondo de saco. Ano imperforado.  Estudio histopatológico: Bandeleta  izquierda: estroma 
ovárico sin elementos foliculares y abundante tejido conectivo.  En ovario derecho se observan abundantes 
folículos primordiales.  Con este caso demostramos la presencia de un ovario de aspecto y configuración normal  








     An ultrasound to 18th week pregnant, in a 15 years old woman, revealed an occipital cystic hygroma, 
measuring 96,4x58,7 mm larger than the fetal head and oligoamnios. Chromosomes obtained through 
amniocentesis revealed a 45,X complement, the diagnosis was Turner Syndrome. She went into labour on the 19th 
week of gestation, and delivered a dead fetus weighting 630 gr and measuring 25 cm with an occipital tumor that 
extended from the nuchal region to the upper right side of the face, measuring 10x5x5 cm. It looked like cystic 
higroma. The fetus also showed prominent abdomen, edema of the hands and feet, imperforated anus, 
hypoplastic kidneys whit duplication of ureter on the right side, the ureteres ended in a sac which included 
rudimentary uterus and bladder. The left ovary was reduced to streak gonad and the right ovary was normal, with 
a lot of oocytes. The sygmoid colon ended in a sac; no cardiovascular abnormalities. With this case we are 
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INTRODUCCION 
 
     El Síndrome de Turner fue descrito por Henrry 
Turner en 1938 (1) Estas pacientes con fenotipo 
femenino presentan baja estatura, cuello corto y 
alado, implantación baja de la línea posterior del 
cabello, micrognatia, paladar alto, pabellones 
auriculares rotados y de implantación baja, 
cardiopatías congénitas, malformaciones renales, 
cubitus valgus, cortedad de metacarpianos, 
escoliosis, edema de manos y pies, displasia de uñas, 
gónadas en estrías e infertilidad, Generalmente, estas 
pacientes consultan durante el período de la 
adolescencia por presentar amenorrea primaria y 
ausencia de desarrollo de los caracteres sexuales 
secundarios. 
 
     En 1959 Ford y col. (2) descubren que este 
Síndrome es producido por una monosomía del 
cromosoma X, estas pacientes en lugar de tener 
46,XX que es el complemento cromosómico 
femenino normal, presentan ausencia de uno de los 
cromosomas X, el complemento cromosómico es 
45,X. Posteriormente se describieron una gran 
variedad de anomalías estructurales del cromosoma 
X e inclusive del Y en pacientes con fenotipo 
turneriano (3)  
 
     El Síndrome de Turner ocurre con una frecuencia 
de 1 en 2.500  hembras (3). Se ha estimado que el 
99% de las concepciones  con monosomía X  (45,X) 
no sobreviven a las 28 semanas de gestación (4)  y 
que el 20% de los abortos espontáneos presentan 
esta anormalidad cromosómica (5) 
Presentamos un caso de Síndrome de Turner 
diagnosticado en un feto de 19  semanas de 
gestación  el cual, presentaba hidrops fetal. 
 
     El Hidrops  fetal  ocurre por una obstrucción 
linfática (6) debido a la pérdida de comunicantes 
entre la vena yugular  y el sistema linfático. Estas 
estructuras  se desarrollan en fetos normales entre la 
5ta y la 6ta semanas de gestación. Al no existir un 
drenaje linfático adecuado, se distiende la piel de la 
región nucal formándose  higromas quísticos de 
diversos tamaños; el incremento de la presión 
linfática origina el edema generalizado (3). 
 
     Una niña con Síndrome de Turner al nacer 
presenta cuello alado o pterygium colli, como secuela 
de la obstrucción linfática. En  algunos pacientes en 
los que la obstrucción  fue mínima  o en aquellos 
donde ocurre ruptura o descompresión de linfa el 
cuello alado es mínimo o no existe. La implantación 
baja de la línea posterior del cabello, malposición de 
los pabellones auriculares, son otras secuelas del 
higroma quístico occipital. El linfedema en el dorso 
de las manos y pies de las recién nacidas con 
Síndrome de Turner, así como también la displasia 
de uñas y los dermatoglífos alterados son otras de las 
consecuencias de la obstrucción linfática. 
 
     El objetivo del trabajo fue demostrar la presencia 
de una aberración cromosómica en un feto con 
sospecha ecográfica de malformación en etapa 
prenatal y luego confirmar el diagnóstico con los 
hallazgos anatomopatológicos. 
 
PACIENTE Y MÉTODOS 
 
     Primigesta de 15 años de edad, con un embarazo 
de 18 semanas, cónyuge de 20 años, fue referida a la 
consulta de diagnóstico prenatal porque al 
ecosonograma obstétrico se detectó higroma 
quístico occipital de 94,4 x 50,7 mm, de mayor 
tamaño que la cabeza fetal, actividad cardiaca y 
movimientos fetales presentes, oligoamnios. 
 
     El médico genetista le realizó una evaluación 
clínica, que incluía: historia clínica con genealogía,  se 
precisó la edad gestacional por ecosonograma  en 18 
semanas, se investigó sobre los resultados de 
exámenes paraclínicos tales como hemoglobina, 
hematocrito, glicemia, VDRL, HIV, toxoplasmosis 
etc., los cuales fueron reportados como normales. 
Grupo sanguíneo O Rh+, además, negó la 
exposición a teratógenos, sustancias químicas etc. 
durante el primer trimestre del embarazo. 
 
     Se realizó amniocentesis ecodirigida, utilizando 
para ello un equipo Hitachi Ultrasound Scanner 
EUB-405 y el trasductor Convex de 3.5 MHz. 
 
     La técnica para la amniocentesis fue la siguiente 
(16) Asepsia de la pared abdominal. 
 
     Punción cuidadosa y precisa, utilizando una aguja 
estéril de punción lumbar # 22X3.5. 
 
     Se aspiraron 20 ml de líquido amniótico 
utilizando inyectadoras desechables de 10 ml y se 
envió al laboratorio. 
 
     Se colocó el mandril para extraer la aguja. 
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     Se confirmó la vitalidad fetal con ecografía. 
 
     En el laboratorio, el líquido amniótico se 
transfirió de las inyectadoras desechables a tubos de 
centrifuga calibrados estériles, se centrifugaron a 
1000 r.p.m. durante 10 minutos, se retiró el 
sobrenadante en el que se determinó el nivel de 
alfafetoproteina por el método de inmunoensayo 
enzimático(7).  El botón de células se resuspendió en 
medio de cultivo Amniomax y se procedió a sembrar 
en cápsulas de Petri sobre láminas cubreobjeto 
estériles, según la técnica de cultivo in situ (7). 
 
     Las células se mantuvieron en una incubadora 
con chaqueta de H2O a una temperatura de 37oC y 
5% de CO2, se controló crecimiento celular cada 48 
horas. Al cabo de ocho días se procesaron los 
cultivos. Se les agregó colchicina durante 2 horas, 
luego KCL por 20 minutos y se fijaron con 
Metanol/ácido  acético 3:1 (8). Las láminas 
cubreobjeto se colocaron  sobre las portaobjeto, a 
los 3 días se trataron con 2XSSC y se colorearon con 
Wright según la técnica de Sánchez (9), para así, 
obtener bandas G. Se observaron al microscopio 10 
metafases de 5 clonos celulares independientes, se 




     Se obtuvo un complemento cromosómico de 
45,X  en  todas las metafases observadas. (Figura # 
1)  Alfafetoproteinas: 1057 ng/ml nivel normal para 
la 18va semana de gestación.  Se realizó el diagnóstico 
de Síndrome de Turner. 
 
     La pareja recibió asesoramiento genético, se les 
explicó las características clínicas del Síndrome, 
etiología del problema, tratamiento a seguir, 
promedio y calidad de vida del afectado, riesgos de 
recurrencia y se refirió al obstetra tratante, quien nos 
mantuvo informados sobre la evolución del 
embarazo. 
 
     A las 19 semanas de gestación la paciente expulsó 
un feto muerto que se envió para estudio 
anatomopatológico. 
 
     A la exploración macroscópica del cadáver se 
encontró: 
 
     Peso: 630 gr Talla: 25 cm Feto macerado. En región  
occipital, cuello y hemicara derecha se encontró una 
formación redondeada de 10 x 5 x 5 cm recubierta de 
piel, al corte encapsulada sin comunicación con 
estructuras anatómicas adyacentes, de aspecto quístico 
multilocular. Abdomen de aspecto globoso. Edema de 
miembros superiores e inferiores, Ano imperforado. 
(Figura # 2) 
 
     A la exploración interna se encontró:  
 
     Sistema cardiovascular: Corazón situs solitus, 
configuración normal, vasos sin lesión. 
 
     Respiratorio: Pulmón sin lesión. 
 
     Gastrointestinal: Esófago, estomago e intestino 
delgado sin lesión, el colon sigmoide termina en 
forma ciega adherido a la pared superior y posterior 
del saco vesico-uterino, sin comunicación con esta 
estructura. Agenesia ano-rectal. 
 
     Genito-urinario: Ambos riñones hipoplasicos, el 
derecho con doble uréter. Los uréteres son 
permeables y desembocan en una estructura sacular 
de 10 x 5 cm conformada por cuerpo uterino y 
vejiga urinaria. (Figuras # 3 y 4) 
     Anexo izquierdo: Bandeleta ovárica de 1,5 cm de 
longitud. Trompa uterina sin lesión. Anexo derecho 
sin lesión, 
 
     Los hallazgos microscópicos  en el anexo derecho 
evidencian  abundantes folículos primordiales. 
(Figura # 5) y en el anexo izquierdo tejido conectivo 




     En el Síndrome de Turner el 55% de los casos 
presenta anormalidades cardiovasculares, (10) siendo 
las más frecuentes la coartación de la aorta y  
prolapso de la válvula mitral, en este caso no se 
demostró malformación a este nivel. 
 
     El 25% de los casos presenta trastornos 
gastrointestinales, se han reportado sangramientos 
digestivos como consecuencia de telangiectasias, 
hemangiomas o colitis ulcerosa (11). En este caso se 
demostró la presencia de agenesia ano-rectal sin 
fístula, malformación rara en el Síndrome de Turner. 
 
     La frecuencia de anormalidades en el sistema 
renal varía de 35 a 70% en diferentes series 
reportadas (12 y 13) Los defectos  más frecuentes 
son: duplicación total o parcial del sistema colector, 
hemihipertrofia y doble sistema pielocalicial, riñón 
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atrofia de folículos ocurrió previo a las 19 semanas 
de gestación en el ovario izquierdo, donde se 
observó la gónada en estría, en cambio en el ovario 
derecho había una estructura histológica normal, con 
abundantes folículos primarios como previamente se 
ha reportado. (15) 
en herradura, anormalidades en la rotación renal 
unilateral o bilateral, la hipoplasia renal es una 
malformación rara y solo ha sido reportada en casos 
aislados(14). El presente caso presentó hipoplasia 
renal bilateral, lo que explica el oligoamnios 
detectado con el ecosonograma obstétrico en etapa 
prenatal, doble uréter en el lado derecho, los uréteres 
desembocaban el saco vesico-uterino.   
 
     En estudios citogenéticos de fetos con higroma 
quístico detectados en etapa prenatal, se ha 
determinado que el 51 % presentan complemento 
cromosómico normal y 49% son aneuploides, de 
estos 19% corresponden a monosomías X (16). 
Resaltamos la utilidad del uso en conjunto de la 
ultrasonografía, el cariotipo fetal y el estudio 
anatomopatológico en el diagnóstico prenatal y 
postnatal preciso  de estos casos. 
 
     Con relación a las estructuras gonadales, hay 
evidencias histológicas que sugieren que el ovario de 
los fetos con Síndrome de Turner es normal en 
etapas iniciales de vida intrauterina. Si se examina un 
ovario entre la 14ta y la 18va semanas de gestación se 
demuestra la presencia de células germinales 
normales, posteriormente se produce una atrofia 
acelerada de folículos, la atrofia completa puede 
ocurrir en etapa prenatal o en los primeros meses de 
vida, aunque hay algunas pacientes con Síndrome de 
Turner en las que se puede demostrar evidencia de 
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Figura # 2: Higroma quístico occipital de 10x5x5 cm, abdomen globoso, 





Figura # 3: 1: Colon sigmoide, que termina en forma ciega en el saco vesico-úterino. 
2: Saco vesico-úterino. 3: anexo izquierdo con bandeleta ovárica de 1,5 cm de 
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